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Affections hereditaires de la retine 
dans le Nord de la France 

Depistage hospitalier et prevalence 

par Bernard PUECH", Benjamin KOSTRUBIEC**, Jean-Claude HACHE* et Pierre FRANCOIS * : 



Les auteurs presentent une partie de la recherche entreprise sur 
les dystrophies retiniennes hereditaires recens^es parmi les habi- 
tants de la region du Nord ■ Pas- de-Calais. 

Cette etude retrospective. men£e sur 18 annees (1972 a 1989) et 
sur une population proche de 4 millions d'habitants. permet de tenter 
une estimation de la prevalence pour chacune de ces affections. 

Le nombre considerable de cas depistes (1 660 patients) confirme 
la frequence et ('importance socio-economique et sanitaire de ces 
affections. La distribution des differentes formes reste tres proche 
des resultats d'autres etudes rnenees en differents pays. 

Mots ctes. Heredite, repartitidh spatiale, region Nord - Pas-de-Calais, 
prevalence, affections ophtalmologiques, retine, g£nealogie. 

SUMMARY 

The authors present part of a research made on inherited retinal 
dystrophies recorded among the inhabitants of the Nord - Pas-de- 
Calais region. 

This retrospective study extending over a period of 1 8 years (from 
1 972 to 1989) and bearing on a population of nearly 4 million inha- 
bitants has enabled us to try and assess the prevalence of each 
disease. 

The considerable amount of recorded cases (1 660 patients) cor- 
roborates the high frequency of these diseases together with their 
impact on the socio-economic life and on the health of the popula- 
tion. The distribution of the different forms of these diseases remains 
very close to the results found by other researchers in other 
countries. 

Key-Words. Heredity, spatial repartition, region of Nord - Pas-de- 
Calais, prevalence, ophtalmological affections, retina, genealogy. 



Introduction 

II n'existe aucun travail concernant la France et tres 
peu dans le monde precisant la prevalence de 
I'ensemble des dystrophies retiniennes hereditaires. 
L'essentiel de nos connaissances sur la prevalence 
de ces affections provient de travaux menes en Angle- 
terre, en Australie, en Qhine et aux Etats-Unis. Ces 
travaux ont ete, dans la majeure partie des cas, orien- 
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tes vers la principale de ces dystrophies, la retinite pig- 
mentaire. Nous avons au centre hospitalier regional 
universitaire de Lille en 18 annees examine un nom- 
bre important de patients attaints de ces affections. 
II nous a semble interessant d 'analyser statistiquement 
et geographiquement la population de la region Nord- 
Pas-de-Calais et de comparer celle-ci aux populations 
etudiees precedemment. 



Materiel et Methodes 

Population 

La population etudiee correspond geographiquement 
aux departements du Nord et du Pas-de-Calais. Cette 
population a peu evolue en nombre puisqu'entre les 
annees 1 972 et 1989, le nombre d'habitants est passe 
de 3877200 a 3932000. 

La region Nord - Pas-de-Calais est bordee par deux 
frontieres particulierement nettes. Au Nord, la Belgi- 
que et au Nord-Ouest, la mer. Les frontieres de Test 
et du Sud constituent des limites conventionnelles 
d'ordre administratif. La region ne comporte qu'un 
seul centre hospitalier universitaire, C.H.R.U., ou con- 
sultant tous les patients ayant un probleme comptexe. 
II est en effet admis, pour les patients de cette zone, 
la prise en charge par les organismes sociaux desfrais 
de deplacement vers le Centre Hospitalier Regional 
Universitaire de Lille. La population habitant les 
regions limitrophes de part et d'autres des frontieres, 
pour des raisons de distances et de remboursement 
des frais d'assurance, frequentent de fagon aleatoire 
soit d'autres centres plus proches, soit celui de Lille. 

Nous admettons que les patients de notre region 
s'orientent d'abord vers leurs ophtalmologistes les 
plus proches. Ceux qui sont atteints, sent ensuite 
orientes le plus sou vent, pour confirmation de I'affec- 
tion, vers le centre ophtalmologique de diagnostic 
dont ils dependent; le C.H.R.U. de Lille. Leterritoire 
du Nord- Pas-de-Calais est bien quadrille par les oph- 
talmologistes, mais il existera f oujours quelques mala- 
des «francs-tireurs», qui echapperont a tout contr6le, 
soit par absence d'examen specialise, soit en allant 
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Figure 1 . Arbre geneatogique d'urve famille a affection autosomique dominante. 



hors du departement pour le diagnostic. De maniere 
a compenser cette perte d'effectifs, nous avons con- 
serve dans nos chiffres le peu de patients {5%) n'habi- 
tant pas la region. 

Lieu d'examens et modalites 
Le service d'ophtalmologie du C.H.R.U. de Lille, pen- 
dant la periode etudiee, a beneficie pour le depistage 
et i'etude des dystrophies retiniennes d'une situation 
exception nelle, situation due en grande partie a la 
mise au point et a I 'utilisation de nouvelles techniques 
de diagnostic eiectrophysiologiques. Le nombre glo- 
bal de 510000 consultations specialisees effectuees 
par le service en 18 ans a contribue egalement au 
recrutement. De maniere a couvrir le mieux possible 
I'ensemble de la population concernee, nous avons 
ajoute a notre serie les patients examines en ophtalmo- 
pediatrie et les patients ayant demande un avis prive 
au chef du service. Ont ete egalement pris en compte 
les patients depistes lors d'enquetes approfondies au 
cours de la preparation de diffeientes theses et recher- 
ches durant cette periode. La plupart des patients ont 
beneficie d'un bilan retinien complet incluant en plus 
d'un examen ophtalmologique classique, un electro- 
retinogramme, un examen du champ visuel, des 
photographies de fond d'ceil avec angiographic reti- 
nienne. 

L'enquete familiale a ete systematique, bien que tou- 
tes les families n'aient pas beneficie de la construc- 
tion d'un arbre genealogique. Chaque nouveau 
malade, lors des examens complementaires, a fait 
I'objet de I'ouverture d'un dossier genealogique. 
L'etude est d'abord ascendante jusqu'aux 4 grands- 
parents, puis descendants. Plus de 650 afbres ont ete 
ainsi dresses. Dans chaque famille, I 'arborisation com- 
plete est analysee de maniere a depister d'eventuels 
autres membres atteints. Les parents potentiels ont 
ete informes du risque encouru selon le mode de 
transmission. Les membres depistes par enquete 
familiale ont ete systematiquement invites a se faire 
examiner au C.H.R. Mats ils n'ont pas tous repondu 
a ces invitations et le complement d'enquete neces- 
saire a dO, dans ce cas, etre mene aupres des oph- 
talmologistes traitants, des autres centres de 
diagnostic et des archives du service. 



It nous est arrive frequemment, au cours de ces 
enquetes de reunir plusieurs branches d'une meme 
famille, et bien sou vent, le patient ignorait totalement 
r existence de grands-oncles ou d'arriere-pettts cou- 
sins qui presentment la meme affection (fig. 1). 

Affections depistees 

Notre enqueue couvre I'ensemble des dystrophies reti- 
niennes hereditaires {fig. 2). La gravite de ces affec- 
tions vient du fait qu'aucune therapeutique n'est 
susceptible, actuellement, de stopper leur evolution 
natureile. La plupart de ces patients ne deviendront 
jamais de veritables aveugles, mais ils ne pourront 
plus exercer leur profession. Seules les lipofuscino- 
ses, qui presentent une atteinte du systeme nerveux 
central, ont un pronostic vital severe. 

Les affections retiniennes sont complexes mais on a 
I'habttude de les classer en 4 categories: 

- affections retiniennes peripheriques qui alterant prin- 
cipalement le champ -visuel et la vision nocturne et 
dont la forme la plus frequente est la retinite pig- 
mentaire. 

- affections retiniennes centrales qui alterant I'acuite 
visuelle en respectant le champ visuel et dont la forme 
la plus frequente est la degenerescence maculaire 
juvenile {maladie de Stargardt). 

- affections choroi'diennes qui atteignent la membrane 
nourriciere de la retine, d'evolution lente invalidante 
parfois precoce et proche des retines pigmentaires. 

- affections de I'epithelium pigmente de la retine. Ce 
sont des affections d'evolution tres iente avec des 
dep6ts jaunatres ou grisatres. 

Nous avons ajout6 au depistage de ces dystrophies 
retiniennes une tumeur hereditaire retinienne rare, le 
retinoblastome. Cette affection dont la gravite est 
extreme et dont la prevalence est parfaitement con- 
nue, nous permet d'apprecier le pourcentage reel de 
la population drainee pendant la duree du sondage. 
Nous avons exclu de ce travail les affections retinien- 
nes hereditaires tres frequentes telles que les druses 
de I'epithelium pigmente, les affections heredo- 
familiales seniles vasculaires ainsi que certaines dege- 
neresceRces retiniennes peripheriques pouvant entraT- 
ner des decollements retiniens. D 'autres affections, 
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AFFECTIONS HEREDORET1NIENNES RECENSEES DANS LE NORO - PAS-DE-CALAIS 1 731 cas 



DYSTROPHIES 1660 cas 



Choroidienrtes 69 cas 



I 



Retiniennes peripheriques 
969 cas 



I 



I 



Centrales 451 cas 



1 



Epithelium pigments 1 71 cas 



ChoroTderemies 1 5 cas 
Atrophies Gyrees 1 3 cas 
Choroidopathies 38 cas 
M. de Azial-Dufier 3 cas 



Retinoblastoma 72 cas 



Retinite pigmentaire 584 

R.P. Mixte 111 

R.pigm. pericentrale 17 

M.de Usher 36 

R.P.Atypique 45 

M.de Bardet Bield 23 

M. de Cockayne 4 

M. de Refsum 10 

Cystinose 10 

M. de Leber retinien 41 

Lipofuscinoses 22 

R.P. Para veineuse 2 
R. Punctuee albescente 13 

Vasculopathies 7 

vitreoretinopathie 21 
Hemeralopie congenitale 20 



Dystrophia en X 31 cas 

Dystrophia des cones 33 cas 
Retinoschisis 93 cas 

M. de Stargardt pur 1 23 cas 
M. de Stargardt F.F. 95 cas 
Dystr. maculaire juvenile 68 
M. de Sorsby 8 cas 



Dystr. de Mesker 7 cas 
Vitelliforme 106 cas 

Pseudo Vitelliformes 51 cas 
D. Sjogren 4 cas 

D. Deutman 3 cas 



Figure 2. Effectifs de sujets atteints d'affections retiniennes hereditaires entre 1972-1989 au C.H.R. de Lille. 



comme la myopie forte, les albinismes et les elastor- 
rehexies egalement assez frequentes dormant parfois 
fune dystrophie retinienne invalidante, n'ont pas ete 
retenues. 

Methode du sondage 

Si I'on reprend les plus anciennes estimations de la 
prevalence pour la retinite pigmentaire, les chitfres 
apparaissent tres discordants, avec des ecarts allant 
de 1 a 100. Un malade pour deux cents habitants 
pour Duke-Elder (1967) a un sur vingt mtlle pour 
J. Frangois (1961). La disparity de ces estimations 
n'est probablement pas due aux variations entre 
populations de differents pays, mais aux methodes 
utilisees pour les calculs de cette prevalence. Ce n'est 
que recemment, a partir d'une enquete dans le Maine 
aux Etats-Unis, effectuee par Bunker (1984), sur une 
periode de 5 ans et sur une population de 1 124660 
habitants, que Ton est arrive a une estimation raison- 
nable de 1 retinite pigmentaire pour 3544 habitants. 

Toute enquete epidemiologique doit etre fondee sur 
une population importante. Si cette population ne peut 
etre examinee dans son ensemble, il faut proceder 
par sondage. Le sondage peut etre, aleatoire 1 , syste- 
matique, ou en grappes, Le sondage aleatoire, sous- 
trait I'echantillon au choix arbitraire; dans ce cas, tous 
les echantiflons possibles de meme taiile ont la meme 
probability d'£tre choisis; tous les individus ont une 
chance egale de faire partie de I'echantillon; ie choix 
d'un invidu donne est independant du choix d'un 
autre. Le sondage systematique, choisit le premier 
individu au hasard, tandis que la designation des sui- 
vants obett a un schema preetabti (espacement regu- 
lier), qui est fonction de la taiile de I'echantillon. Le 
sondage en grappes ou amas, choisit un echantillon 



aleatoire forme d'unites qui sont des grappes. Dans 
chaque grappe les individus sont choisis au hasard, 
selon des quotas fixes d'avance. 

Ces trois types de sondages sont les plus rationnels 
mais nous ne pouvons les utiliser car, d'une part, nos 
affections ont une modalite rare, et pour certaines 
d'entre elles, il faudrait sonder plus de 20000 sujets 
avant de decouvrir un seul cas, et d'autre part, il peut 
exister des malades peu genes qui ignorent leur affec- 
tion, ce qui necessiterait pour les d^pister un examen 
complet de I'ensemble des individus sondes. Le coOt 
d'une telle operation apparait prohibitif. 

Notre 6tude, comme celle de Bunker, repose sur le 
sondage raisonne. Ce dernier, peut etre realise avec 
les affections les plus rares et des diagnostics tres pre- 
cis. Les individus identifies sont selectionnes en fonc- 
tion de criteres rationnels. Mais cette methode est non 
probabiliste (empirique) puisqu'elle accorde a I'enque- 
teur un droit a la selection des person nes. ou un droit 
au rejet de certains sujets selon un principe non alea- 
toire. Dans ce sondage, I'erreur systematique liee a 
la technique adoptee est incontr6lable, il est done 
necessaire de comparer les resultats obtenus a 
d'autres travaux equivalents qui serviront de groupes 
temoins ou a d'autres affections depistees dans les 
memes conditions dont on connaTt la prevalence et 
le mode de recensement. 

Pour nos affections hSre^iitaires, il faut reconnattre trois 
biais statistiques : 

■ A I'oppose des formes sporadiques, les families pos- 
sedant plusieurs membres atteints (dominantes ou 
recessives) ont plus de chances d'etre depistees puis- 
que le depistage d'un seul cas entraTne le recense- 
ment de tous les membres atteints. 
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Tableau 1 . Prevalence des heredo-dystrophies retiniennes les plus f r6quent.es 
(nombre de c as riepistes superieurs a 10i 



Affections 



Nombre 
decas 



Prevalence 
annuel le 



Nombre Taux 
do cas rectltie 



Prevalence 

estimee 



Retinite pigmentaire typique 


584 


32,61 


931 


23, S7 


4 225 


M.de Stargardt pure 


123 


6,83 


185 


4,72 


21 203 


Retinite Pigmentaire mixta 


111 


6,17 


176 


4.48 


22 341 


Dystrophies Vitelltforme 


106 


5,89 


175 


4.45 


22 483 


M. de Stargardt flavimaculee 


95 


5,28 


143 


3,64 


27 453 


Retinoschisis 


93 


5,17 


140 


3,55 


28 092 


M. de Stargardt indtfferenciees 68 


3,78 


103 


2,61 


3B 353 


Dystr. Pseudo-vitetiitorme 


51 


2,83 


84 


2,14 


46 729 


Maladie de Leber retinienne 


41 


2,28 


65 


1,65 


60 485 


Choroid opathie 


38 


2,11 


56 


1,43 


70 048 


Maladie de Usher 


36 


2,00 


57 


1.45 


68 866 


Dystrophia des cdnes 


33 


1,80 


48 


1,22 


81 937 


Dystrophia en X 


31 


1,72 


47 


1.19 


83 680 


Maladie de Bardet-Bield 


23 


1,28 


36 


0.93 


107 822 


Lipofuscinose 


22 


1,22 


35 


0.89 


112 723 


Vitreorettnopathie 


21 


1,17 


33 


0.85 


118 090 


Hemeralopie congenitale 


20 


1.11 


32 


0,81 


123 995 


Chorolderemte 


15 


0,83 


22 


0.56 


177 454 


Atrophic Gyree 


13 


f}.72 


19 


0.49 


204 754 



Tahtoaii 3 njstrfculion das rrrTrJftntfi m routes e t par pays d'origine 



KWnhprtam^yto 



Nord de la France 3&es. Europe du sudAfrique du Nord 



Dystrophies macuiaires 367 32 

Dystrophies p6riph6rlques 841 32 

Dystrophies choroidiennes 62 2 

DvMGI^l.djeJ&^iliuj^ J4. 

PfvimontaffiK pour I'ensemhle SBi 3.3% 



35 
24 



27% 



17 
72 

1 

J2k 



Tabbau 3. FT6vatenoas comoardes des hfrddc-dystrophies retiniennes 



Affections 



Nombre 
decas 



Retinites pigmentaires 917 

M. de Stargardt et dystrophies en X 317 
Fundus flavimaculatus et dyst. en X 1 55 



Nombre Prevalences Prevalences 



decas 

esftnes 



estimees 



des autres 
publications 



1454 2 705 3 544 (1) 

477 8 245 6 670 (2) 

233 16 88010 000 a 15 000 (3) 



Sources: 1: Bunker (1984}, 2: Turut (1989), 3: Newsome <198S). 



- Les affections donnant peu de handicap et appa- 
raissant dans la deuxieme moitie de la vie seront 
moins bien depistees que les affections retiniennes les 
plus s6veres et les plus pr6coces de la premiere 
enfance. 

- Certaines maladies tres rares (effectifs inferieurs a 
1 0) ou individualists tout recemment ne sont pas tou- 
jours reconnues comme telles et peu vent echapper 
a la vigilance des ophtalmologistes. Nous pensons 
qu'il vaut mieux ne pas calculer leur prevalence dans 
ce travail. 



Resultats 

Les cas observes de dystrophies retiniennes sont 
mesures sur le decoupage communal ce qui permet 
d'estimer les incidences et les prevalences giobales 
des maladies heredo-retiniennes intervenant sur le ter- 
ritoire. Les disparites sont enormes. Le departement 
du Pas-de-Calais ou ia consanguinite est plus forte, 
est pourtant moins gravement affecte que celui du 
Nord. Nous enregistrons 31,7% de malades recen- 
ses dans le Pas-de-Calais pour une contribution de 
35,9% du total de la population de la region, contre 
68,2% dans le Nord. Nous enregistrons au moins un 



cas dans 1 1 5 sur 906 communes du departement du 
Pas-de-Calais, contre 173 sur 669 communes dans 
celui du Nord. 

Frequences 

Par le biais statistique du recrutement, nous pouvons 
evaluer avec ce d6pistage selectif la prevalence des 
affections retiniennes hereditaires rares. Cette preva- 
lence est le rapport etabli entre le nombre de person- 
nes ayant la maladie a un moment donne, et le 
nombre total de sujets composant la population. 

Les effectifs absolus (1660 malades) sont suffisants 
pour tenter une estimation de ces prevalences. Les 
affections heredo-retiniennes les plus frequentes, sont 
representees dans un ordre decroissant sur le 
tableau 1 . 

Le rapport des sexes s'eleve a 1 ,31 en faveur des fem- 
mes. Ce qui est du k la transmission liee au sexe de 
certaines affections, dont les femmes porteuses sai- 
nes, ne sont pas comptabilisees. Si Ton en tient 
compte. il persiste encore une legere difference du 
sexe-ratio, 

Les incidences rencontr6es sont inferieures a la rea- 
lity. Le plafond des intervalles de confiance, corres- 
pond au nombre maximum de malades presents sur 
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Figure 3. Nornbre de porteurs d'un caractere issus d'unions du 3* 
et 6" degre pour 1 00 porteurs de ce caractere dans la population 
(P = 10*). 
Source: J. Sutter. L Tabak (1948). 

le territoire de la region, pour chaque affection. II est 
impossible d'imaginer que I'ensemble des affections 
existant dans la population putsse etre depiste. II y a 
toujours des patients isoles refusant tout examen et 
ne tenant pas a ce que leur maladie soit connue, soit 
pour raison familiale, pour raison professionnelle. La 
duree d' observation augmente les chances de recru- 
tement, mais un pourcentage non negligeable de 
sujets dans la population etudiee n'auront le diagnos- 
tic de leur affection qu'a partir de I'age de 40 ans. Trop 
jeunes pendant notre periode d' observation ils echap- 
pent a notre depistage; d'autres disparus premature- 
ment ne seront jamais depistes; certains enfin jugerons 
inutiles les examens complementaires et n'iront jamais 
au C.H.R.U. de Lille. 

Comme nous I'avons deja signale, dans un article pre- 
cedent, Turut (1 989), notre recrutement doit etre com- 
pare au recrutement de I'une des affections oculaires 
les plus graves, done la mieux depistee dont nous 
connaissons parfaitement la prevalence : le retinoblas- 
toma. Sur les 18 annees de I'enquete nous avons 
denombre 72 cas de retinoblastomes, pour un chif- 
fre estime a 212 cas si Ton considere la prevalence 
de cette affection en France a 5,4/100000. Nous 
n'avons done identifie qu'un tiers de I'ensemble des 
cas existants dans notre population. Cependant plus 
de 95% des cas de retinoblastomes sont de nouvel- 
les mutations et I'enquete familiale initiate ne donne 
le plus souvent aucun autre parent atteint. II n'en est 
pas de mgme pour les dystrophies retiniennes ou 
I'enquete genealogique 6 fois sur 10 prouve I'origine 
hereditaire de I' affection et permet le depistage de 
nouveaux cas (voir ftude familiale et Tab. 6). 

Nos chiffres doivent etre modules en fonction de ce 
recrutement partiel de la population, de ['amplification 
du recrutement par I'enquete familiale, de la severite 
de chacune de ces affections et de rage de debut 
de I'affection. 



II est interessant de comparer la repartition de nos 
affections retiniennes peripheriques et choroidiennes 
avec les pays ayant deja pratique un meme type 
d'etude. Les modes de transmission des retinites pig- 
mentaires dans les deux departements temoins de la 
region du Nord - Pas-de-Calais sont peu ditferentes 
de ceux rencontres dans les autres regions du monde. 
L'hypothese concernant I'egalite des structures repre- 
sentees est plausible. La vraisemblance d'une telle 
situation est due aux populations majoritaires a 95% 
de caucasiens, sauf pour I'etude de Hu (1 982) sur une 
population chinoise. 

On ne peut comparer nos chiffres aux autres publi- 
cations qu'en regroupant nos patients de la m§me 
fagon (Tab. 3}. 

La consanguinite aux Etats-Unis, compte tenu du 
brassage des populations, est I'une des plus faibles 
du monde et ne depasse pas les 0,05% alors que 
la consanguinite moyenne europeenne estde I'ordre 
de 0,5% a 2%. Ce phenomene peut avoir une inci- 
dence relative sur nos frequences plus elevees mais 
nous ne constatons pas de differences importantes 
dans les pourcentages de transmissions pour les reti- 
nites pigmentaires et choroidopathies avec les der- 
nieres etudes americaines et austral iennes(Tab. 4). 

Etude familiale 

Le nombre de families est inferieur aux sujets depis- 
tes, 998 families pour 1 660 malades (tab. 5). En effet 
lorsque Ton decouvre un sujet atteint (sujet princeps 
pour sa famille) I'enquete familiale permet trois fois sur 
dix de retrouver d'autres membres atteints qui seront 
recences (fig. 3). Cela correspond a un coefficient de 
1 ,663 pour I'ensemble des dystrophies, a 1 ,70 pour 
les dystrophies peripheriques (retinites pigmentaires) 
et choroidiennes (608 families pour 1 038 malades), 
et a 1 ,04 pour les retinoblastomes (69 families pour 
72 malades). II faut tenir compte de cette amplifica- 
tion si Ton compare le recrutement des dystrophies 
retiniennes hereditaires au retinoblastome. 

Parmi I'ensemble des malades, nous recensons 16% 
de transmissions autosomiques recessives, 33% 
d'autosomiques dominantes, 9% de liees aux sexe, 
et 42% de cas isoles, dits sporadiques. Les chiffres 
concernant le mode de transmission sont represen- 
tee dans le tableau 6. 

Nous constatons que la region Nord - Pas-de-Calais 
n'est pas un nid a consanguinite. Le taux de mana- 
ges consanguins du troisieme au sixieme degre est 
Tun des plus faible en France (Tab. 7) et ne depasse 
pas 54/100000, ce qui probablement reduit faible- 
ment le nombre d'affections recessives. 

Si Ton construit la pyramide des ages de nos patients 
en 1989, elle prend I'allure d'une courbe trimodale 
avec 3 maximum locaux vers 20, 40 et 63 ans, Cet 
aspect, tout a fait inattendu, est probablement en rap- 
port avec les formes juveniles, les formes de ladulte 
jeune et les formes apres 45 ans (Fig. 4). Les trois som- 
mets ayant probablement subit un lissage avec la 
duree d 'observation et la variation entre les premiers 
signes et le diagnostic ophtalmologique. 

Repartition geographique 

Le registre d'unites classees selon les effectifs decrois- 
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PEARLMAM 


Etats-Uns 




250 


63.0 


21,0 


11.0 


5.0 


BOUGHMAN 


Etats-Unis 
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Source; J. Sutter et L Tabah (1948). 



sants, a confirme I 'identification de communes comme 
foyers de concentration de pathologies hereditaires 
et mis en evidence la dimension locale des affections. 
Pres de deux mille sujets atteints et depistes, vivent 
dans la region du Nord - Pas-de-Caiais. 

Nous observons dans ce paysage pathologique, un 
contraste marque. Onze communes constituent d'evi- 
dents regroupements spatiaux et enregistrent plus de 
20 patients. Cites dans I'ordre, les effectifs les plus 
importants sont enregistres a Lille {1 53), Cambrai (59), 
Dunkerque (57), Roubaix (52), Valenciennes (41), 
Arras (39), Lens (33), Douai (29). Samt-Omer (28), 
Tourcoing (26) et Bethune (24). En dehors des agglo- 
merations urbaines, nous voyons apparaitre des con- 
centrations dans plusieurs communes ruraies: Orchies 
(17), Houdarn{14), Lallaing (14), Berck(14), Ferques 
(13). Ces concentrations couvrent en particulier la 
conurbation de Lille-Roubaix- Tourcoing, te Bassin 
minier et le Cambresis. 

II n'en est pas de meme si Ton rapporte les chiffres 
a la densite de la population, c'est-a-dire, si Ton con- 



sider les taux bruts. Les regions a haute densite de 
population constituent des foyers apparents. La situa- 
tion est tout de meme la plus grave a Hendecourt, ou 
3,14% de personnes affectees y sont nees, a Hou- 
dain (1,75%), a Beauvois (1,59%), a Fresnoy-le- 
Grand (1,45%), a Grandvilliers (1.45%), a Bethen- 
court (1 .44%), a Hestrus (1 ,09%). a Chelers (1 .05%) 
et a Lenbringhem (1 .04%), La carte des taux de mor- 
bidity est plus significative que celle des effectifs. Elle 
reflete I'importance des foyers locaux qui sont & I'ori- 
gme de families «fondatrices» demeurant la region. 
Les communes comme: Hendecourt (qui enregistre 
un taux 74 fois superieur au taux regional), Houdain 
(41 fois superieur), Beauvois (37 fois), Fresnoy-le- 
Grand (34 fois), Bethencourt (34 fois), sont particulie- 
rement touchees. 

La distribution des communes selon les taux des affec- 
tions est la suivante: 1 283 communes sont libres de 
ces affections, 176 enregistrent un taux inferieur a 
0,1 %, 42 un taux inferieur a 0,2%, 13 un taux infe- 
rieur a 0,3%, 8 un taux inferieur a 0,4%, 10 un taux 
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Figure 4, Pyramide des ages des malades. 
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Figure 5. Taux bruts d' affections retiniennes hereditaires 
Nord - Pas- de-Calais. 



inferieur a 0,5%, 1 un taux inferieur a 0,6%, et 1 8 un 
taux superieur a 0,7%. 

La repartition des taux est plus heterogene dans le 
Pas-de-Calais. Le manque d 'autocorrelation spatiaie 
est evident. Les foyers disperses temoignent une 



population rurale peu mobile du Ternois, du Boulon- 
nais, et du Bas-Artois. La situation est diametralement 
differente dans le departement du Nord. La mosai- 
que est moins contrastee. Les foyers les plus impor- 
tants se situent dans des communes qui longent la 
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frontiere de I'Etal, et sont reperees dans la Plaine de 
la Scarpe, ia plaine maritime, et le Hainaut. La situa- 
tion la plus grave est notee dans les communes rura- 
les au Nord de Oignies, Douai et le Vieux Conde. 

Le mouvement migratoire attenue fa concentration des 
malades, mais cree de nouveaux foyers; A part les 
1 404 autochtones, nous apercevons un grand nom- 
bre de malades, porteurs du fardeau genetique ori- 
ginate d'autres regions limitrophes: Picardie (19), 
Haute Normandie (14), lle-de-France (10), Bretagne 
(9), Alsace (4). Plusieurs malades n'ont pas fourni de 
renseignements sur leur lieu de naissance. Parmi, 
f'ensemble des malades, 1 5,42% sontd'origine etran- 
gere nous remarquons 109 africains, 80 slaves et 67 
personnes provenant de I'Europe du Sud. 



Conclusion et perspectives 

Ce travail montre que les dystrophies hereditaires de 
la retine ont une frequence souvent sous estimee et 
que I'ensemble de ces affections pose un veritable 
probleme de sante pubhque, II ne suffit plus de prati- 
quer I'orientaiion socio-professionnelle des enfants en 
age scofaire et de prendre en charge financierement 
les plus handicapes. 

La recherche est primordiale et doit etre developpee 
pour I'ensemble de ces affections. Cette recherche 
passe par la biologie moleculaire et la genetique mole- 
cufaire dont les techniques sont potentiellement appli- 
cables a toutes les dystrophies severes et invalidantes 
de la retine. Si nous pouvons, des a present, depister 
dans certains cas le porteur d'un gene sans qu'il n'ait 
encore fait la maladie, nous esperons avancer, par 
ces memes techniques, dans la connaissance des 
genes responsables et du mecanisme intime respon- 
sable de ces affections. Cette recherche passe 6ga- 
lement par une etude epidemiologique et geographi- 
que dont les donnees, en attendant de nouvelles 
therapeutiques, permettent un meilleur cafcul du ris- 
que et done une meilleure prevention lors du conseif 
genetique. 

La region du Nord de la France, a partir de son impor- 
tante serie recensee, participe a cette recherche. Le 
travail se fait non seulement localement, mais egale- 
ment avec d'autres laboratoires frangais et europeens. 



Nous devons participer avec nos malades aux pro- 
grammes de recherche europeenne qui se mettent 
actuellement en place au sein de la Communaute 
Europeenne. 

Par le biais d'associations, comme celle que nous 
avons creee recemment: I'Association regionale de 
prevention des maladies oculaires hereditaires 
«A.R.P.M.O.H.», nous devons encourager et faire pro- 
gresser tout ce qui pourra etre entrepris dans ce 
domaine. 
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